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はじめに
近年、染色体分析技術は著しく進歩し、高精度分染法
により既知の症候群においても微細な染色体欠失が発見
された。しかしF群(19番、 20番)G群(21番、 22番)染色
体欠失症例は少なく、独立した疾患単位はまだ認められ
ていない。
ここでは我々はF群(No.19，20)、G群(No.21，22)染
色体欠失について、 IndexMedicus (1977 -1991)に収
録された文献例(59)をまとめ、各番染色体欠失の切断部
位による臨床像と疫学との相互関係を検討した。なお、
モザイク、環状染色体などの異常を伴っている症例は原
則として除いた。
欠失グループ
切断点
今回の研究は、本紀要37巻(1989)及び38巻(1990)に掲
載したA-C欝染色体欠失症の総説と同じ方法を用いて考
察する。
I切断点、と染色体異常
1、F群染色体
A) 19醤染色体
19番染色体欠失の報告は非常に少ない。 1977年以降、
Okajimaら(1983)、Hurgoirら(1984)2例の短腕欠失
の報告のみである。
B) 20番染色体
20番染色体欠失症は現在までに少なくとも19例以上の
症例が報告されている。部分欠失としては次の4群に分
??? ???
p13 pter cen pter 
日二日
口 欠失点を含むバンド
口 知れている組
図 1 19番染色体欠失の郎位
、 ? ， ，?，?? 、
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欠失グループ
???
切断点
症例数
???
(1) (2) (2) (2) 
pl1pter 
?
???
?
?
口 欠失点を含むバンド
口知れている蜘
症例数
切断点 ql1.23 q13.11 q13qter 
欠失グループ (3) (4) 
国2 20番染色体欠失の部位
類する。
(1)短腕中間部欠失 del(20p11.2-p12.1、p12.1-p12.3)
Van Dykeら(1981)が最初、 20番染色体短腕中間欠
失l伊jを報告し、現在までに10例の報告が認められる。
Babuら(1984)1例、 Krizmanら(1985)6例、 Schnitt
ger(1989)及びZhangら(1990)のl例ずー って・ある。
(2)短腕端部欠失 del(20pl1-p12.2・pter)
短腕端部欠失は1976年Kalousek及びTherienが初め
て1OlJを報告した。その後症例の報告が少なくとも 7例
欠失グループ (1) (1) 
切断点 cen pter q21 pter 
症例数 2 3 
である。Kogameら(1978)のpll→pter、Garcia・Cruz
ら(1985)のp12.2→pter、Byrneら(1986)のpll.2→pter、
Vianna-Morganteら(987)のpll→pter、Silengoら
(1988)、Kissら09飽)及びLegius(1990)のpll→ pter
欠失、それぞれl例である。
(3)長腕中間部欠失 del(20qll.23-q13.11) 
Petersenら(1987)は長腕中間部欠失のl例の報告のみ
である。
(4)長腕端部欠失 del(20q13-qter) 
口欠失点を含むバンド
仁コ 失われている部位
症例数
切断点
欠失グループ
3 3 2 
q11 q21 ql1.2 q22.1 q21 q22.0 q22.3qter 
(2) (3) (2) 
図3 21番染色体欠失の館位
(2) 
(2) 
孟他:F群(19番、20番)、G群(21番、22番)染色体欠失
Fraisseら(1981)は20番長腕端部欠失のl例を報告し
た。また、 Davisら(1984)の20例の血液病を伴う報告が
あり、ここではそれらの症例を除いた。
2. G群染色体
1964年Lejeuneらによって最初にG群染色体欠失の報
告がされており、 1970年Warren及びRimoinはG群染
色体欠失症の臨床像が異なる 2つのグループに大別し、
G 1は21番染色体欠失で、 GIIは22番染色体欠失と分類
した。 その多くは21、22番のモザイク、あるいは環状染
色体欠失の症例である。 ここでは単純欠失症について、
切断部位により欠失グループを以下のように分けて述べる。
A) 21番染色体
21番染色体欠失症例は現在までに20例になる。
(1)短腕端部欠失 del(21cen-pter、q21-pter、q21.05-
pter) 
現在までに少なくとも5例の報告がある。切断点は少
し異なり、 21短腕欠失は1家系2例(EI-Badramanyら
1989)、q21-pterは2例(Riveraら 1983、Ackermn
ら1988)、q21.05-pterは1例(Carpenterら 1988)が報
告されている。
(2)長腕腕内欠失 del(21q11.0-q21.0、q110-q21.3、
ql1.2・q22.1、q21.0-q22.0)
切断点によりq110・q210の欠失は 1例 (Friedら
1978)、qll.0-q21.3は2例(Rolandら 1990)、qll.2-
q22.1 は3例 (Reynolds1985、Wulfsberg1983、
Fryns1977)、q21.0・q22.0は1O1J (Modi1987)で、総
欠失グループ
???
切断点 q12 pter qll.2 pter 
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数は7例である。
(3)長腕端部欠失 del(21q22.3-qter)
Estabrookら(1990)の2例のみである。
(4) 21モ/ソミー
現在までに6例で、 Leeら(1979)、Wisniewskiら
(1983)、Garzicicら(1988)、Hervaら(1983)、Dalg
leishら(1988)及ひ:Jamehdorら(1989)のl例ずつで
ある。
B) 2番染色体
22番染色体欠失症例は18例の報告がある。
(1)短腕端部欠失 del(22qll.0 -pter、qll.2-pter、
q11.3-pter、q12.0-pter)
短腕端部欠失は現在までに12例の報告がある。 Cha
pellergら(1981)の 1家系2代に 5人のqll-pter欠
失症例の報告があり、そのほか、 Pongら(1985)の同
じ切断部位欠失のl例がある。 また、 Greenbergら
(1984)は母の世代に2人のq11.2-pter欠失の報告が
あり、 Kelleyら(1982)は世代に 3人のql1.2-pterの
症例を報告してい る。kirshenbaumyら(1988)の
q12.0-pterのl例報告もある。
(2)長腕腕内欠失 del(22qll.21・ql1.23)
Mascarelloら(1989)はqll.2-ql.23の欠失 l例が
ある。
(3)長腕端部欠失 del(22q13.1-qter) 
Romainらは1990年q13.1-qter欠失1例を報告して
いる。
(4) 2モノソミ ー
??? ???
pI1 pter 口 欠矧を含むバンド
症例数
切断点
欠失グループ
q11.21 ql1.23 
(2) 
図4 22番染色体欠失の部位
(3) 
6 
口 失われている蜘
q13.1qter 
(3) 
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22モノソミーの報告例は 4例であり、 Garchら
(1989)、Verloesら(1987)、Nukinaら(19槌)及び
Mirandaら(1983)のそれぞれ1例ず.つである。
日 臨 床像
F群(No19、20)、G群(No21、22)染色体欠失症の臨
床像を表l、表2に示す。精神発達遅滞や小奇形の合併
が大部分の症例に含まれるが、特徴的とされる症例を以
下に述べる。
1、F群染色体
A) 19番染色体短腕欠失
表1 19番染色体欠失症の臨床像
切断部位 19cen-pter 
欠失グループ
頭部、顔面: 小頭
眼球突出
両眼隔離
低い算梁
厚い口唇
耳介低位
小顎
体幹: 両乳頭隔離
四肢: 関節拘縮
筋緊張増加
皮膚の過伸展
腹ヘルニア
内蔵: 低血糖
重度発達遅滞
低体重
聴力低下
Okajimaら(1983)の症例は著しい精神運動発育遅滞、
斜視、乳歯のエナメル質低形成などがみられた。 Hurg
oiu(1984)の症例は生下時低体重(1600g)であり、子宮
内発育不全を認めた。臨床像としては、顔貌は小頭症、
両眼隔離、扇平易梁、高口蓋、下向き河口角、耳介低位、
小顎などがみられる。躯幹、四肢の異常では腹ヘルニア、
四肢拘縮、筋緊張カ増加、筋反射地加、皮膚紋理異常な
どがみられる。精神発達は重度遅滞であり、聴力低下を
伴う。
B) 20番染色体欠失
(1)短腕中間部欠失 del(20pll.2-pI2.1、p12.1・p12.3)
臨床症状は疎密な毛、前額突出、両眼隔離、眼裂斜
下、鼻根部は広く扇平で、耳介低位及び耳介変形など
がある。 Kerzman(1985)の報告では7例が20p12.1-
p12.3の欠失であり、全例に甲状腺腫湯(MCT)が認め
られる。 Schnittgerら(1989)の報告による女児例は
表2 20番染色体欠失症の臨床像
切断部位 p11-p12.1 pl1-pI2.2 
→ p12.l-p13 →p(er → qter 
欠失グルー プ l 2 3 
顔面 前額突出 前額突出、眼華日 小頭
内服角賛皮、眼裂 斜下、低い扇平 前額突出、
斜下、両眼爾能、 鼻線、口角斜下 上向き鼻孔
幅広い扇平鼻梁、 長い人低位 低位耳介
低位耳介、耳介変 耳介低位 小額症
形 短い耳介
体幹 : 短頚 筋緊張低下 関節拘結
1肋骨 脊権側湾、脊椎 筋緊張低下
脊椎異常 分様、骨格異常
四肢 : 第5指内容 屈指 湾幽足
第5指内軍事 M5指内容
内蔵と 肝臓鉱大 肝動脈異形成
内分泌 肝胞内管欠損 肝胞内管欠損
系: Alagile症候群 Fallot四徴、PDA
Alagile症候群
PDA-V痩
発達 . 中度、重度発達 中度、重度遅滞 中度、重度遅滞
不全
死亡. l才:心奇形
(4 ) 
16才:肺炎
新生児期黄色強膜、肝臓拡大、第5指内湾、 11肋骨がみ
られる。16才時肝臓精査で肝胆内管欠失がみられ、
Alagille症候群が認められる。
(2)短腕端部欠失 de1(20pll-p12.2-pter)
特徴的な臨床像は前額突出、内眼角賛皮、限裂斜下、
眼球陥没、低い前向き鼻梁、長い人中、短い耳及び耳
介低位下向き口唇で、短頚、脊椎側室否、脊椎分離、屈
指、第5指内寄、爪低形成、皮膚紋理異常など、心奇
形(PS、VSD、Fal!ot四徴、 PDA、A-V痩)の合併
症がみられる。精神発達は全例重度遅滞であり、聴力
減退がみられる。
Byrne(1986)の症例は肝胆内管欠失による胆汁阻滞
がみられ、肝動脈異形成が認められる。 Reichen及ひe
Simon(l982)は胆総管過延長による胆汁阻滞の報告
もある。先天性肝動脈異形成の発生は新也尼の1/100.
000の頻度であるが(Bermanら1981)、 20p11-pter
欠失症は先天性肝動脈異形成を合併症とする一つの疾
患単位と指摘される(Byrne1986)。
掻近、 20番染色体短腕部(20pll)欠失症はAlagille
症候群を伴う報告があるCSchnittger、Legiusら1990)。
臨床像的な特徴では、慢性的な肝内胆汁阻滞、顔貌奇
形(前額突出、内眼角質皮、限裂斜下、眼球陥没など)、
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脊椎異常(側替、脊椎分離など〉、肺動脈狭窄、性線
機能低下、知能発達、成長発育遅滞などがある。
(3)長腕中間部欠失 del(20qll.23-13.11) 
Petersenら(1987)の症例は 3才の男児であり、斜
視、上向き鼻孔、耳介低位、大きい口など顔貌奇形を
伴う。
(4)長腕端部欠失 del(20q 13-qter) 
Bertheasら(1981)の症例は小頭、前頭突出、上向
き輿干し、小顎、第5指寄曲変形、筋緊張低下などがみ
られる。
2、G群染色体
A) 21番染色体欠失
(1)短腕端部欠失 del(21cerトpter、q21-pter、q21.05-
pter) 
重度精神運動発達遅滞及び筋緊張力低下は必発する
表3 21番染色体欠失症の臨床像
切断部位 q21→ qter ql1.2-21→q21-22 
欠失グルー プ 1 2 
頭部、顔面・ 小頭 限裂斜下
前頭突出 小量郎主
内限角質皮 前額突出
低い庫梁 小眼球
大きいロ 高い鼻背
耳介低位 耳介変形と低位
網膜異常 高口蓋
体幹 両乳頭隔雛 骨格異常
四肢. 筋緊張低下 第5指脊曲
関節拘縮
外反足
内蔵: 心奇形 (VSD.ASD) 心奇形 (ASD.PS)
FaUot図徴 脳裏趨
脳皮質萎縮
発達 重度遅滞 中、重度遅滞
低身長 発達遅滞
鐙単発作
れである。 EI-Badramanyら(1989)が報告した1家系
は、 35才の女性と57才の母であり、二者共にManic-
Depressive型精神病を持っていた。また、前者は15
才時窪筆発作が始まり、排尿排便の自律はまだできて
いない。
(2)長腕腕内欠失del(21q 11. O-q 21.0、qll.0-q21.3、
q11.2・q22.1、q21.0・q22.0)
大多数の症例は顔貌異常の共通症状がある。小量見E、
前額突出、外下りの限裂、小眼球、内限角質皮、低位
F付着性の大きい耳介、高く前向き鼻梁、高口蓋、小顎
症、短頚など、 Down症と逆の症状がみられる。躯幹、
四肢の異常では、両乳頭隔離、第5指内湾、外反足及
び第2-3 f止合E止、筋緊張低下、皮膚の過伸展が見ら
れる。内臓奇形は心奇形(ASD、PS)を伴う。
切断点21qll.2-q22.1欠失の症例は骨格の異常が目
立つ。 Reynoldsら(1985)の症例は9才の男児で、騒
骨、勝骨発育不全、股部発育不全及び股関節脱臼、関
節拘縮、外反足、第4-5 i止合祉などがみられる。
また、多くの症例は乳幼児期に崎乳困難、肺炎に羅
患しやすい。精神、運動発達は重度遅滞がみられ、骨
年齢が非常に遅れる。
(3)長腕端部欠失 del(21q22.3-qter)
Estabrookら(1990)の症例は 2才3カ月の女児1
例で、単脳室前脳症が認められる。顔貌の異常では長
頭症、前額突出、両眼隔離、内眼角質皮、低く幅広い
鼻梁、耳介低位および変形などがみられる。精神発達
は遅滞であり、 2才1カ月時運動発達は10カ月のレベ
ルに相当する。
(4) 21モノソミ ー
21モノソミー症例の臨床症状としては部分欠失症よ
り重篤であり、主な顔貌異常は小頭症、両眼隔離、眼
裂斜下、大きい耳介、高く前向き鼻梁、高口叢、口蓋
裂、小顎症、筋緊張低下、関節拘縮などである。また、
眼裂水平、鼻根部低形成、深い人中など、典型的逆Do
wn症とは異なる症状をもっ症例がある。
症状である。顔貌は特異であり、小頭症、高い前額、 多発奇形の合併症は多く、心奇形(ASD、VSD、P
内眼角賛皮、短い鼻梁、長くて浅い人中、大きい口、 S、心室鉱大、肺動脈狭窄)、肺形成不全、脳奇形(脳
小顎、短頚などがみられる。先天性心奇形を伴うこと 梁欠損)、消化器奇形(紅門閉鎖、腸腫痕)、骨格異常
が多く、 4例のうち3例は心奇形を合併した。 Acker (胸骨狭小、先天性退化)、四肢異常(欠指/駈、裂足)、
manら(1988)の症例はASDであり、 Carpenterら(1 腎尿生殖器奇形(尿道下裂、停留皐丸)などがある。大
988)の症例は心臓5-6級雑音がきかれる。 Rivera 奇形による乳幼児期死亡例が6例のうち、半数を占め
ら(1983)の症例はFallot四徴症があり、 2才時心機 る。
能不全により死亡した。その他、脳皮質萎縮(Rivera) B) 22番染色体欠失
及び脳波異常(Carpenter)、網膜仮性水腫及び水晶体 (1)短腕端部欠失 del(22q 1. 0 -pter、ql1.2-pter、
混濁(Rivera)の報告がある。精神病を伴う症例はま qll.3-pter、q12.0-pter)
(5 ) 
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短腕端部欠失の切断点22qll、q11.2、q11.3、q12.0
表4 2番染色体欠失症の臨床像
切断部位 q11→ qter q11.2→ q11.23 
欠失グループ 2 
頭部、顔函: 小頭 斜視
眼裂水平 限裂斜下
内眼角質皮 不対称顔面
低い鼻梁 耳介変形と低位
高口蓋 両眼隔離
耳介低位
小顎
体幹. 両乳頭隔離 骨格異常
四肢 筋緊張低下 第5指官事幽
関節拘縮
外反足
内蔵 腎臓低形成 心奇形 (ASD，PS)
胸腺欠損 大動脈狭窄
心奇形 (VSD.ASD) DiGeorge症候群
発達 ・ 重度発達遅滞 中、重度遅滞
低身長 発達遅滞
の聞に臨床症状の基本的差異が認められないことより、
症状の発現には22q11-pterの欠失が重要である。 2
q11-pter欠失臨床像については顔貌の異常が特徴的で
ある。顔貌は小頭症、限裂水平、両眼隔離、内眼角賛
対称耳介など、大奇形では多発心奇形が目立つ。主動
脈狭窄、 VSD、PDA、PS及び両心室起始出口など
がみられる。また、胸腺発育不全が認められる。精神
運動発達は正常である。
また、最近、染色体22ql1欠失、あるいは2p欠失
症はDiGeorge症候群(胸腺欠失、胸腺発育不全、高IJ
甲状腺発育不全、自己免疫機能低下、血清T-細胞値
低下、主動脈狭窄など多発心奇形)を伴う症例の報告
が増えている(Chapelleら1981、Greenbergら1984、
Annerenら1989、Schwanitzら1987、Nukinaら198
9、Dallapiccolaら1989)。
(3)長腕端部欠失 del(22q13.1-qter) 
長腕端部欠失症例の報告が稀れであり、臨床像の共
通点が少ない。 Romain(1990)の症例は22q13.1-qter
の欠失で、身体肥満、内限角質皮、眼裂水平、長い人
中、厚い口唇、筋緊張低下がみられる。 1才6カ月時歩
くことができず、勝、力、視力は良好である。
(4) 22モノソミー
臨床像としては後頭扇平、内眼角質皮、眼裂斜下、
長い人中、筋緊張低下、合指などがある。 Miranda
らの症例(1983)は1才の女児で、血清IgA欠失及びIg
M.IgE.IgG値の低下が認められる。
E疫学
皮、低い鼻梁、高口蓋、耳介低位、小顎、短頚などが 1)性別、年齢
みられる。 19番染色体欠失は2例すべて男性で、ある。20番染色体
2番染色体欠失の家系症例は多く、多発奇形を伴う。 欠失は19例のうち、男性1例女性8例であり、最年長は
Chapelleら(1981)が報告した l家系は兄妹5人が発 1才の女性であった。 21番染色体欠失は、20例中男性9
症し、多発奇形としては腎臓、肺葉発育不全，VSD及 例女性1例、最年長は57才の女性であった。 22番染色体
び主動脈狭窄、胸腺欠失、口蓋唇裂などがみられる。 欠失は18例のうち、男性10例女性8例であり、最年長は
Kelleyら(1982)の症例はl家系に3人が22番染色体短 30才の女性であった。
腕欠失で、心奇形、腎水腫、腹ヘルニアなどがみられ 2)生下時体重と両親の年蹴
る。また、 Nukinaら(1989)の症例はVSD、両心室 生下時体重については、 19番の欠失が2例のうち、 l例
起始出口があり、 Greenbergら(1984)の症例は1才の 低体重(2000g以下)であり、 1f7tJ3400gであった。 20番
男児で、動脈早期硬化が認められる。 欠失症例は早期産がみられず、生下体重はすべて正常で
また、 22pter-qll欠失はムコホ・リサッカリドー ある(2000g以上)。生下時親の年齢では、父の年齢は
シスの酸性ムコ多糖類の分解に関与する各種酵素の欠 20才から27才まで、母の年歯告は20才から29才までに分布
損症例の報告がある(Kajii1982)。症例は大きい頭、 した。 21番欠失症例は出生時2000g以下の症例は20例中
前額突出、低い鼻梁、眼間隔離、内眼角賛皮、厚い口 3例、最年長の父は44才で、最年長の母は32才であった。
唇、歯列不整などがみられる。 2番欠失の全症例は2000gで出生、最年長の父は31才で、
(2)長腕腕内欠失 del(22q11.21-ql1.23) 最年長の母は34才であった。
Mascarelloらの症例はDiGeorge症候群を伴うと
指摘されている。症例は2才6カ月の女児で、切断部 3)死亡原因と生命予後
位はql1.2-qll.23欠失である。小奇形としては、不対 死亡症例は13例で、男性8例女性5例である。 20番染色
称顔貌、斜頭、眼裂斜下やや眼裂下垂、両眼隔離、 不 体欠失では19例中2例が死亡、死亡原因と しては心奇形
(6) 
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による心機能不全、肺炎であった。 21番染色体欠失では、 前額突出、特くに外下りの眼裂、小眼球、内眼角質皮、
20例中5例、死亡原因としては、肺炎、脳梁欠損、心奇 低位附着性の大きい耳介、高く前向き鼻梁、高口輩、小
形であった。 22番染色体欠失欠失症は18例中6例、心奇 顎症、短頚など、 Down症と逆の疲状がみられる。その
形、感染、脳奇形の合併症などが死亡の原因である。死 他、心奇形(ASD、PSなど)の合併症が多く、切断点ql
亡年齢は半数乳幼児期であり、生命予後についは不良で 1.2・q22.1欠失の症例では、骨格の異常が目立つ。
ある。 22番染色体欠失は顔貌異常に注目され、小頭症、眼裂
4)遺伝性 水平、両限隔離、内眼角質皮、低い輿梁、高ロ益、耳介
i宣伝性についてはG群染色体欠失症例は少部分(21番 低位、小顎、短頚などがみられる。また、 22番染色体の
3例、 22番6例)親の転座由来であるが、その中でも、 4 qll-pter欠失はDiGeorge症候群(胸腺欠失、胸腺発育
番と21番(t(4;21)、9番と21番(t(9;21))、 14番と21番 不全、副甲状腺発育不全、自己免疫機能低下、血消T-
(t(14;21))、あるいは4番と22番(t(14;22))，20番と22番 細胞値低下、大動脈狭窄など)を伴う。
(t(20;22) )の染色体転座由来のものが多い。この場合は、 (4)発達と生命予後
親の転座の3:1分離に基づくもので、染色体の部分モノ 全症例は精神発途中度から重度遅滞である。死亡例は
ソミーを発生する。 21番染色体欠失は2家系、 22番染色 13Wt]で、 20番欠失症2例、 21番欠失症5例、 22番欠失症6
体欠失は3家系であり、そのうち22番染色体欠失はI家 例である。死亡原因としては先天性心奇形、脳奇形、感
系に5人を発生し、高い発症頻度とみられる。その他の 染症であり、性差は男性例がやや多かった。
症例は、すべて denovoの欠失である。 (5)遺伝性
最近、遺伝子の研究により染色体欠失部位の座位が続 大部分の症例は孤発例であった。 21番欠失3例、 22番
いて確定されている。20番染色体欠失では、 20q13-qter は6例、両親のいずれかの相互転座から発生した。 21番
部位のADA遺伝子座位がある(Bertheasら1981)0 21番 欠失は2家系、 22番染色体欠失は3家系であった。
染色体欠失では、 21q21部位についてD21s1，D21s11，D2
1s8，D21s22のDNA異常の報告があり(Roland1990)、
遺伝子座位ではPPW245Dがある(Dalgleish1988)。ま
た、 B繊維細胞の活性の測定により21q21.05部位に遺伝
子座位があると推測された(Carpenter 1984)。
W 結 量五回目
高精度染色体分析技術導入以来(1977年以後)Index
Medicusに褐載されたF-G群染色体欠失(No19、20、21、
22)症例(59)を整理し、切断部位と臨床症状との相互関
係を検討した。
(1)奇形発生の頻度
19番決色体欠失は常染色体欠失のうちもっとも低い頻
度であり、 1977年以来2例のみである。 20番欠失19例、 2
1番20例、 22番欠失18例で、総数は59例になる。
(2)切断部位
19番染色体はすべて短腕欠失である。 20番染色体は
qll-pterの端部欠失、 21番染色体はqll-q22の中間欠
失、22番染色体はpter-ql1の欠失例が多く、それらは
切断され易いバンドと認めた。
(3)臨床症状
臨床症状の共通点では、 20番染色体短腕欠失症の顔貌
異常と共に、先天性肝動脈異形成の特徴的なAlagille
症候群を伴う。
21番決色体長腕腕内欠失の大多数の症例は、小頭症、
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Summary 
The results of an epidemiological and clinical findings of chromosome deletions in the F (N 0.19， 
20) and G groups (No.21， 22) were reported. The material for this study came from 59 publi-
shed cases， including 2 cases of No.19， 19 cases of No.20， 20 cases of No.21， and 18 cases of No.22 
chromosome deletions， which covers index Medicus literture， for the period 1977 to 1991. 
1. The breakpoints of frequency in these cases were analyzed. Although the most deleted portion 
ha ve been descI・ibedreported Figs. 1 to 4) ， the deletion of the chromosome 19q have not yet 
reported. The frequency of these breakpoints showed portion at bands 19p， 20qll， 21qll， 21q22， 
and 22qll 
2. The common malformation the distribution of cases by deleted segments are shown in tables 
1 to 4. The relationship between the severity of the clinical manifestations and the cytogentic fi 
ndings was compared. All cases showed mental and growth retadations. 
3. The sex ratio (male:female) of each group had not remarkable difference. The eldest case for 
No.20， No.21 and No.22 were respectively 11， 57 and 30 years female. 
4. Death was reported in 13 cases (8 males and 5 females). infections， congenital heart defects， 
and brain abnormal were more frequent death causes in these cases. 
5. The most cases had de novo deletions， 9 reported cases had deletions resulting from families 
a balanced translocation. 
(9) 
